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A ideia da realização deste livro surgiu da necessidade de fornecer textos objetivos e práticos a médicos e residentes de Pediatria, Neurologia e Psiquiatria. Além disso, este manual é de grande utilidade para todos os profissionais que lidam com crianças com Transtorno do Espectro Autista, como professores, fonoterapeutas, psicólogos e terapeutas ocupacionais.


O tema é atual e o texto é objetivo e claro. Com este manual esperamos contribuir para o diagnóstico e tratamento das crianças com Transtorno do Espectro Autista.


Os Autores
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INTRODUÇÃO

	CAPÍTULO 1









Erasmo Barbante Casella
 Eloisa Helena Rubello Valler Celeri
 Maria Augusta Montenegro


Autismo vem da palavra grega autos, que significa eu mesmo, exprime a noção de próprio, de si próprio. Trata-se de um transtorno do neurodesenvolvimento caracterizado por dificuldade persistente na interação social, comunicação e presença de padrões restritivos e repetitivos (American Psychiatric Association, 2013).


A primeira descrição clássica do autismo ocorreu em 1943, quando Dr. Leo Kanner descreveu crianças com quadro de limitações sociais e emocionais, às quais ele diagnosticou como tendo síndrome de Kanner ou early infantile autism (Kanner, 1943). Entretanto, a história do autismo vai muito além dos anos 1940 e confunde-se com a história do déficit intelectual.


Em 1887, Dr. John Langdon Down fez a primeira descrição de crianças com deficiência intelectual grave associadas à habilidade extraordinária no campo da música, artes, matemática ou memória, às quais ele chamou de idiot savant (Down, 1887). Mais tarde, em 1911, Eugen Bleuler usou o termo autismo pela primeira vez para descrever sintomas de esquizofrenia caracterizados por exclusão do contato com o mundo externo, onde o paciente vive em seu próprio mundo (Bleuler, 1950).


Depois de um ano da descrição clássica de Kanner, em 1943, Hans Asperger descreveu crianças com dificuldade de comunicação não verbal, dificuldade de entender os sentimentos alheios e dificuldade motora fina. Ao contrário dos pacientes descritos por Kanner, neste caso as crianças apresentavam cognição e linguagem normais (Asperger, 1944).


O diagnóstico diferencial entre autismo de alto funcionamento e síndrome de Asperger nem sempre é claro, e as pesquisas demonstraram que o uso de um ou outro dependia muito mais do profissional do que de características distintas entre eles; além disso, os estudos de acompanhamento foram demonstrando que, a longo prazo, a evolução dos dois transtornos era a mesma.


Ao longo dos anos, várias teorias tentaram explicar a causa do autismo, incluindo a teoria clássica da “Mãe Geladeira”. Esta teoria atribuía o autismo à falta de vínculo afetivo da mãe com a criança. Atualmente esta teoria não é mais aceita e hoje o autismo é considerado como sendo causado por várias etiologias genéticas e ambientais. Insultos precoces do sistema nervoso em desenvolvimento como prematuridade, complicações perinatais, uso de drogas ou álcool na gestação também podem estar associados ao autismo. Por outro lado, é preciso deixar claro que não há evidência científica de que glúten, caseína, adoçantes artificiais, deficiências vitamínicas e aspectos emocionais ou psicológicos causam autismo.


Apesar dos grandes avanços científicos das últimas décadas, ainda não existe um marcador biológico ou exames laboratoriais que confirmem o diagnóstico do autismo. Como na grande maioria dos transtornos psiquiátricos, o diagnóstico é feito com base na observação clínica, comportamental e mental do paciente.


O Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders (DSM) tem sido uma das ferramentas mais utilizada no diagnóstico do autismo. O DSM é publicado pela Associação Americana de Psiquiatria desde 1952 e propõe critérios que facilitam e uniformizam o diagnóstico de doenças mentais. O autismo está presente em várias edições do DSM, sendo que até a sua quarta edição era subdividido em cinco condições separadas: 1. transtorno autístico; 2. síndrome de Asperger; 3. síndrome de Rett; 4. transtorno desintegrativo da infância e, 5. transtorno global ou invasivo do desenvolvimento sem outra especificação.


Finalmente, em 2013, o DSM 5 (American Psychiatric Association, 2013) propôs uma nova classificação onde o termo transtorno do espectro autista (TEA) foi sugerido como termo único que inclui as várias condições anteriormente diagnosticadas de forma separada.


A maior diferença da nova classificação do DSM 5 em relação ao DSM 4 foi que a classificação atual unificou e simplificou os critérios na tentativa de facilitar o diagnóstico. Além disso, a tríade anteriormente necessária para o diagnóstico do TEA passou a conter apenas dois critérios: 1. dificuldades sociais e de comunicação e 2. comportamentos repetitivos e interesses restritos, fixos e intensos (Quadro 1-1).


O DSM 5 também acrescentou especificadores para o TEA (com ou sem comprometimento intelectual concomitante, com ou sem comprometimento da linguagem concomitante; associado a alguma condição médica ou genética conhecida; associado a outro transtorno do neurodesenvolvimento, mental ou comportamental). Além disso, acrescentou os especificadores de gravidade (nível 1 – exigindo apoio; nível 2 – apoio substancial e nível 3 – apoio muito substancial).


O TEA mantém-se como um dos grandes desafios diagnósticos e terapêuticos da medicina atual. Nos próximos capítulos discutiremos vários aspectos do TEA, principalmente sua epidemiologia, etiologia, diagnóstico, diagnóstico diferencial e tratamento.


Quadro 1-1. Características Frequentemente Presentes em Crianças com TEA
















	Dificuldades Sociais e de Comunicação*
	Interesses Restritos e Repetitivos




	
■Dificuldade para estabelecer conversa


■Dificuldade para iniciar interação social


■Dificuldade em demonstrar emoções


■Prefere ficar sozinho


■Pouco contato visual


■Linguagem corporal pobre


■Pouca expressão facial


■Não entende linguagem corporal ou facial


■Dificuldade para entender ironia ou piadas



	
■Estereotipias motoras


■Alinhar objetos


■Ecolalia


■Sofrimento extremo frente às mudanças


■Dificuldade com transições


■Padrões rígidos de pensamento


■Interesse extremo ou restrito a um assunto


■Rituais de saudação


■Necessidade de fazer o mesmo caminho


■Hipo ou hiper-reatividade a estímulos sensoriais


■Cheirar ou tocar objetos


■Apego incomum a determinado objeto


■Recusa de determinados alimentos










*Modificado de DSM 5 (American Psychiatric Association, 2013)


















	 






	
EPIDEMIOLOGIA

	CAPÍTULO 2









Amilton dos Santos Júnior


A frequência de pessoas com transtorno do espectro autista (TEA) vem aumentando de forma constante desde a realização do primeiro estudo epidemiológico publicado em 1966, por Victor Lotter. Naquele estudo, identificou-se que 4,1 a cada 10.000 indivíduos no Reino Unido tinham TEA (Lotter, 1966).


Posteriormente, a frequência do TEA foi estimada entre 0,62 a 0,7% da população, tanto por estudos que incluíram crianças como em outros que avaliaram apenas indivíduos adultos (Baron-Cohen, 2000). Em inquéritos de larga escala realizados nos últimos anos, todavia, as estimativas aumentaram para entre 1 e 2% da população (Lai et al., 2013).


O Centers for Disease Control and Prevention’s Autism and Developmental Disabilities Monitoring Network refere que estudos que requerem avaliação diagnóstica mais detalhada e critérios diagnósticos mais recentes estimam que nos Estados Unidos a frequência de TEA é ainda maior, variando entre 1 a cada 68 a 1 a cada 88 crianças. Esta frequência ocorre em todos os grupos étnicos, raciais e socioeconômicos (Harrington & Allen, 2014).


Parte desse aumento provavelmente é resultado de mudanças nos critérios diagnósticos, que se tornaram mais abrangentes ao longo das últimas décadas. Além disso, a identificação de sintomas do TEA em indivíduos com bom ou alto funcionamento cognitivo melhorou muito. Nos Estados Unidos, esse aumento foi mais proeminente em populações hispânicas e afrodescendentes (Harrington & Allen, 2014).


Outro aspecto importante é o fato de que até recentemente muitas pessoas com TEA e deficiência intelectual recebiam apenas o diagnóstico da segunda condição (Lai et al., 2013).


Comparações de estudos em diferentes países e populações são difíceis, pois as pesquisas variam em número de indivíduos estudados, critérios de inclusão, taxas de participação, instrumentos de pesquisa utilizados, conscientização da população sobre a condição e critérios de prejuízo funcional (Fombonne, 2009; Fuentes et al., 2014). Por exemplo, ao incluir nos estudos crianças em educação regular com sintomas autísticos, mas sem necessidade de adaptações pedagógicas, a prevalência pode ser até três vezes maior (Apostolou & Hochedlinger, 2011; Fombonne, 2009; Kim et al., 2011).


A variedade de apresentações clínicas, a ocorrência de comorbidades com outras condições e a não especificidade de fatores moleculares associados são outros fatores de confusão que também precisam ser considerados na avaliação sobre a real prevalência do TEA (Polyak, Kubina, & Girirajan, 2015).


A despeito de diferenças na quantidade, qualidade e desenho de estudos em diferentes regiões geográficas, a prevalência continuou a aumentar nos últimos 25 anos, particularmente em indivíduos sem deficiência intelectual. Isso ocorreu mesmo quando as pesquisas usavam os critérios da quarta edição revisada do Manual Diagnóstico e Estatístico de Transtornos Mentais (DSM-IV; American Psychiatric Association, 2000) que são menos abrangentes que os critérios atuais da quinta versão do manual (American Psychiatric Association, 2013).


Embora não seja possível excluir que esse aumento possa se dever a um incremento em fatores de risco, ele provavelmente também é causado pela melhor conscientização, reconhecimento sobre a condição e documentação do diagnóstico. Considerando-se todos esses fatores, permanece a questão se também houve aumento real de pessoas com TEA, ou apenas se mais pessoas com a condição passaram a ser identificadas.


FREQUÊNCIA DO TEA NOS PAÍSES EM DESENVOLVIMENTO


A despeito de iniciativas internacionais recentes, pouco ainda se sabe sobre a prevalência do TEA em países em desenvolvimento, incluindo a América Latina, Oriente Médio, África e Ásia. A dificuldade em se obter dados robustos está associada à falta de serviços especializados e às inúmeras barreiras à realização de pesquisas, dentre as quais a carência de profissionais especializados e de instrumentos padronizados para avaliação e diagnóstico (Elsabbagh et al., 2012).


Embora tenham ocorrido melhorias na qualidade dos estudos em todo o mundo, estas não foram uniformes. A maioria dos estudos ainda se concentra na Europa e nos Estados Unidos e isso pode contribuir para o registro de taxas mais baixas nos países em desenvolvimento, em que há menos serviços e a identificação costuma ser mais tardia.


A prevalência atual de TEA é descrita em torno de 6,4 a cada 10.000 crianças na China (Fuentes et al., 2014; Li et al., 2011) e 27,2 a cada 10.000 no Brasil (Paula et al., 2011). Ambos estudos mostram frequência mais baixa do que a encontrada nos países desenvolvidos.


Praticamente não há estudos epidemiológicos na África subsaariana e os estudos menores em países africanos tendem a considerar apenas populações que também têm deficiência intelectual (Bello-Mojeed et al., 2014). Sabe-se, entretanto, que houve aumento do diagnóstico entre filhos de mães ugandenses (Fuentes et al., 2014; Gillberg, 1995) e de mães somalis que vivem na Suécia (Barnevik-Olsson et al., 2008).


DIFERENÇAS ENTRE OS SEXOS


Nos primeiros estudos, a prevalência do TEA se mostrava cerca de 4 a 5 vezes mais comum no sexo masculino. A diferença, entretanto, parece menos pronunciada quando deficiência intelectual também está presente (Lai et al., 2013).


Pesquisas mais atuais, com análises de estudos populacionais de grande escala, apontam para uma frequência de autismo duas a três vezes maior no sexo masculino, independentemente do nível intelectual. Nos Estados Unidos, o Center for Disease Control and Prevention’s Autism and Developmental Disabilities Monitoring Network estima uma frequência de 1 indivíduo com TEA a cada 54 (sexo masculino) e 1 a cada 252 (sexo feminino; Harrington & Allen, 2014). Na Coreia do Sul, a frequência estimada é de 3,7% entre crianças do sexo masculino e de 1,5% nas do sexo feminino (Kim et al., 2011).


Há que se considerar, entretanto, que o reconhecimento possa ser menor e mais tardio entre meninas, principalmente naquelas de alto funcionamento cognitivo. Estereótipos de gênero e critérios diagnósticos de comportamentos mais facilmente identificados no sexo masculino podem estar envolvidos nessa diferença. Isso ocorre porque muitas vezes podem ser necessários mais problemas comportamentais ou problemas cognitivos para que as meninas sejam diagnosticadas (Dworzynski et al.,2012).


Mesmo levando-se em conta os fatores acima mencionados, a predominância masculina é um achado consistente e de implicações etiológicas. Pode ser que ocorram fatores de proteção específicos ao sexo feminino e que meninas precisem de maior carga de fatores genéticos e ambientais para alcançar o limite do diagnóstico. Isso significaria que parentes de pessoas do sexo feminino com TEA teriam maior risco de também terem TEA, ou traços autistas, que parentes de pessoas com TEA do sexo masculino (Robinson et al., 2013).


Fatores de risco específicos do sexo masculino também podem aumentar essa suscetibilidade. Além disso, fatores genéticos, endocrinológicos e ambientais podem atuar de forma distinta dependendo do sexo do paciente (Werling & Geschwind, 2015).


FATORES DE RISCO E DE PROTEÇÃO


Embora diversos fatores de risco para o TEA tenham sido apontados, nenhum deles isoladamente se provou necessário ou suficiente para causar a condição. A compreensão das relações entre genética e meio ambiente no desenvolvimento do TEA ainda estão em fase bastante inicial (Sandin et al., 2012).


Sabe-se, entretanto, que idades materna e paterna avançadas, quando da gestação, são um fator de risco consistente. Mutações em células reprodutivas, principalmente na linhagem paterna, poderiam estar relacionadas com o TEA. Embora mais estudos sejam necessários, genitores com traços autistas podem ter tendência a ter filhos em idades mais avançadas. Isso poderia ser outro fator a explicar parte dos casos de associação entre maior idade parental na gestação e ocorrência de TEA entre seus filhos ou filhas (Hultman et al., 2011; Sandin et al., 2012).
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